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Bu olguda aile gegmisinde diisiik 6ykiisii olmayan, iki kez diisiik yapmasi1 nedeniyle
sitogenetik laboratuarina basvuran ve ailesel ins (22; ?) genotipi tasiyan kadin hasta
ve ailesi degerlendirilmis, ailesel ins (22; ?) ile tekrarlayan diisiikler arasinda herhangi
bir iliski olup olmadig1 arastirilmistir. Olgunun aile Sykiisiiniin alinmasimin ardindan,
diisiik materyalinden doku kiiltiirii metodu ile olgu ve aile bireylerinde ise periferik
kan kiiltiir metodu ile, elde edilen preparatlar, tripsin giemsa bantlama metodu ile
boyanarak degerlendirildi. Tekrarlayan diisiik tanisiyla laboratuvarimiza bagvuran
olgunun, sitogenetik analiz yapilmadan Once, tiip bebek yontemiyle sahip oldugu iki
ikiz gebeliginin de diisiikle sonuclandig: tespit edildi. Olgunun 2. diisigiinden alinan
diisiik materyalinin laboratuarimiza gonderilmesi iizerine, yapilan sitogenetik analiz
sonucunda, diisiik materyali karyotipinin 46,XX,ins(22;?)(pter—q11.2::?::q11.2—qter)
oldugu goriildii. Olgu ve aile bireylerinde yapilan sitogenetik analizler sonucunda ise
olgu ve annesinin 46,XX,ins(22;?) (pter—q11.2::?::q11.2—qter) karyotipine ve olgunun
esi ile babasinin da normal karyotipe sahip oldugu tespit edildi. Bu ¢alismada, ins(22;?)
(pter—ql1.2::?7::q11.2—qter) karyotipine sahip olgunun diisiikleri ve klinik bulgular1
arasindaki iliski tartigildi.

J. Exp. Clin. Med., 2012; 29:316-318

ABSTRACT

In this study a woman that carried a familial ins (22;?) chromosome, applying to our
laboratory with the aim of cytogenetic analysis after having two miscarriages and her
mother who is also carrier of the same entity were investigated. Preparations obtained
from the patient and her relatives by method of peripheric blood culture was banded by
Trypsin Giemsa Banding (GTG) method after making her pedigree. The case had two
miscarriages of two twins pregnancies that realized by the method of in vitro fertilisation,
before application to our laboratory. The abortion sample taken from her second
miscarriage, was investigated cytogenetically. Cytogenetic investigation showed 46,XX,
ins(22;?)(pter—ql1.2::?::q11.2—qter) karyotype in second miscarriage. The cytogenetic
analyses of the case and her mother showed the same karyotype that was found in abortion
sample. In this report, we discussed relationship between clinical findings and abortions

of the case who carries ins(22;?)(pter—q11.2::?::q11.2—qter) karyotype.
J. Exp. Clin. Med., 2012; 29:316-318

©2012 OMU

1. Giris

disiik ile sonuglanmakta (Rao ve ark., 2005; Bruno ve ark.,

Diisiik olay1; ¢iftlerde maddi ve manevi sorunlara neden
olan 6nemli saglik problemlerinden biri olma 6zelligini gii-
niimiizde de korumakta olup endokrin disfonksiyona, otoim-
miin hastalik, genetik abnormalite, maternal ve paternal yas,
enfeksiyon, ¢evresel ve konjenital uterus anomalileri gibi et-
kenlerle iliskilendirilmistir. Gebeliklerin yaklasik %10-15"1

2006; Suzumori ve Sugiura-Ogasawara, 2010) ve yaklasik
yarisinin kromozomal anomalilerden kaynaklandigi bilin-
mektedir (Sugiura-Ogasawara ve Suzumori, 2005; Qian ve
ark., 2005; Monfort ve ark., 2006; Zarina ve ark., 2006; Tung
ve ark., 2007). Ozellikle ilk trimester diisiiklerinde kromo-
zomal anomali insidansinin %70’den fazla olmasi bu tespiti
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acik¢a dogrulamaktadir. Diigiiklerin bir kisminin herhangi bir
ebeveyninde dengeli kromozomal diizenlemelerin saptanmis
olmasi, bu alanda daha yogun c¢alismalarin yapilmasini ge-
rektirmektedir. Diisiik sahibi ¢iftlerin %5’inde dengeli trans-
lokasyon (Zarina ve ark., 2006), %1’inde inversiyon (Dela
Fluente-Cortes ve ark., 2009) ve yeni doganlarda 1/5000°den
daha az insersiyon goriilmesi diisiindiiriiciidiir (Tan ve Lu.,
2002). Tiim ciftlerin yaklasik %5’inin gebeliklerinin 20. haf-
tasindan Once tekrarlayan diisiik yapmasi (Zarina ve ark.,
2006) ve diistik sahibi ciftlerden bir kisminda degisik in-
sersiyonlarin bulunmasi, diisiik olusumunda insersiyonlarin
onemli bir etken oldugunu gostermektedir (Rao ve ark., 2005;
Tung ve ark., 2007; Dela Fluente-Cortes ve ark., 2009; Suzu-
mori ve Sugiura-Ogasawara, 2010).

Herhangi bir kromozoma ait DNA materyalinin bagka
bir kromozomun herhangi bir bdlgesine dahil olusunu ifade
eden insersiyonal bir translokasyonun olugabilmesi, 6zellikle
iki kromozomda en az ii¢ kirigin olugsmasiyla miimkiin ol-
maktadir. iki kirik sonucu olusan resiprokal translokasyonlar
insersiyonlar ile kiyaslandiginda; insersiyonlarin, nadir go-
riilmelerine ragmen, ciddi klinik problemlere neden oldugu
anlasilmaktadir (Tan ve Lu., 2002). Insersiyonlu olgularda
kirik noktalarinda bulunan genlerde ya da gen gruplarinda
olusabilecek herhangi bir mutasyon ya da anomali tipi; yer
degistiren DNA materyalinin boyutuna, 6kromatik ya da he-
terokromatik olup olmadigina, direkt ya da ters baglanma du-
rumuna bagl olarak, degisik karakterlerin olusmasina neden
olabilmektedir (Lur’e ve ark., 1975). Bu nedenle, diistige ne-
den olan etkenin anlasilabilmesi i¢in, kirik noktalarinin ileri
yontemlerle aragtirilmasi gerekmektedir (Rao ve ark., 2005).
Bu ¢aligma kapsaminda aile ge¢miginde diistik dykdisii olma-
yan, iki kez diisiik yapmasi nedeniyle sitogenetik laboratua-
ria bagvuran ve ailesel ins(22;?) genotipi tastyan kadin olgu
ile ailesi degerlendirilmis ve ailesel ins(22;?) ile tekrarlayan
diisiikler arasinda herhangi bir iligki olup olmadig: tartisil-
mistir.

2. Olgu

Kromozom analizleri i¢in, olgu ve aile tiyelerine periferik
kan kiltiirii yontemi ile konvansiyonel sitogenetik bantlama
yontemi (GTG) uygulandi. Her bireyden 50 metafaz plagi in-
celenerek degerlendirildi ve 30’ar metafaz plagmin karyotipi
yapildi (Sek. 1). Bulgular, ISCN 2005°e gore degerlendirildi
(Shaffer ve Tommerup, 2005).
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Sek. 1. Olgunun 46,XX,ins(22;?)(pter—ql1.2::7::q11.2—qter)
seklindeki bir karyotipi.

Tekrarlayan diisiik tanistyla laboratuarimiza basvuran
olgunun, sitogenetik analiz yapilmadan once, tiip bebek
yontemiyle sahip oldugu iki ikiz gebeliginin de diisiikle
sonuglandig1 tespit edildi. Olgunun 2. disiigiinden alinan
diisiik materyalinin laboratuarimiza gonderilmesi iizerine,
yapilan sitogenetik analiz sonucunda, diisiik materyali
karyotipinin =~ 46,XX,ins(22;?)(pter—ql1.2::7::q11.2—qter)
oldugu goriildii. Olgu ve aile bireylerinde yapilan sitogenetik
analizler —sonucunda ise; olgunun 46,XX,ins(22;?)
(pter—ql1.2::?::q11.2—qter) karyotipine ve olgunun esinin
normal karyotipe sahip oldugu tespit edildi (Sek.2). Olgu
ve aile bireylerinde yapilan sitogenetik analizler sonucunda
ise; olgunun 46,XX,ins(22;?) (pter—qll.2::?::ql1.2—qter)
karyotipine ve olgunun esinin normal karyotipe sahip oldugu
tespit edildi (Sek.2).
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Sek. 2. Olgunun aile agact.

3. Tartisma

Kromozomal anomalilerin; ¢esitli hastaliklar ya da feno-
tiplerin yan1 sira, diistiklere de neden oldugu, Schmidt tara-
findan 1962 yilinda ilk defa iki ya da daha fazla diisiik Sykiisii
olan ciftler iizerinde yapilan bir ¢alisma ile anlasilmis oldu
(Rao ve ark., 2005). Ilk insersiyon olgusu da Abuelo ve ark.,
(1988) tarafindan rapor edildi. Bu raporu, insersiyon tastyici-
larinda spontan diigiiklerin olabilecegi tespiti izledi (Sugiura-
Ogasawara ve Suzumori, 2005; Qian ve ark., 2005; Monfort
ve ark., 2006; Zarina ve ark., 2006; Tun. Ve ark., 2007). Ay-
rica, diger bazi ¢aligma sonuclart da insersiyon tastyiciliginin
spontan diisiige neden oldugunu gosterdi (Wang ve ark., 1994;
Van Hemmel ve Eussen, 2000; Tan ve Lu, 2002; Rao ve ark.,
2005; Dela Fluente-Cortes ve ark., 2009). Rio ve arkadasla-
rinca, tekrarlayan diistikleri olan 160 cift tizerinde, yapilan bir
calisma sonucunda, ciftlerin %11’inde kromozomal anomali
saptandig1 ve ins(22;?)’nin tekrarlayan diisiiklerle yakin ilis-
kili oldugu ifade edilmistir (Rao ve ark., 2005). De la Fluente-
Cortes ve arkadaslarinca(2009), tekrarlayan diigiiklere sahip
158 ciftte yapilan bir ¢aligma sonucunda, sadece bir olguda
ins(15;8)(q26;p11p22) insersiyonu saptanmis ve bu insersi-
yonun tekrarlayan disiiklerle iligkili oldugu beyan edilmis-
tir. Van Hemel ve Eussen (2000) tarafindan, insersiyonlu bes
olgu ile aileleri iizerinde yapilan bir ¢alisma ile insersiyon
tagtyicist ebeveynlerin, insersiyonel segmentin duplikasyo-
nu ya da delesyonu durumunda, konjenital anomalili ¢ocuk
sahibi olduklart ve diisiik yaptiklar1 gosterilmistir. Literatir
degerlendirmesi, olgumuzla uyumluluk gosteren bir olgunun
olmadigini ortaya koymustur. Bu nedenle, 46,XX,ins(22;?)
(pter—ql1.2::?::q11.2—qter) karyotipine sahip olgu literatiir
bilgisi 1s181nda tartisilamamustir. Ancak, olgunun tekrarlayan
diisiiklere sahip olma 6zelligi ile degisik insersiyonlara sahip
diger olgularmn diigiik yapma 6zelligi uyumluluk gdstermis-
tir.

Bu ¢aligmada saptanan insersiyonun maternal kalitimli
oldugu, 46,XX,ins(22;?) (pter—q11.2::?::q11.2—qter) inser-
siyonu ile tekrarlayan diistikler arasinda pozitif bir iligkinin
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bulundugu ve kromozomal anomaliler arasinda nadir goriilen mel etkenlerinden biri oldugu kanaatine varildi.
bir anomali olsa da insersiyonlarin tekrarlayan diigiiklerin te-
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